
Newborn Screening Program
Genetic Disease Branch

www.dhs.ca.gov/gdb
California Department 
of Health Services

Ngaøy AÁn Haønh: Thaùng Saùu 2005
Vietnamese

Chi Tieát Quan Troïng

cho Cha Meï veà

Thöû Nghieäm Doø Tìm  
Beänh Cho Treû Sô Sinh



1

Thöû Nghieäm Doø Tìm Beänh cho Treû Sô Sinh
California (California Newborn Screening Test)

Thöû nghieäm cho treû sô sinh coù theå cöùu maïng con quyù vò hoaëc
ngöøa ñöôïc hö naõo nghieâm troïng. Thöû nghieäm cho treû sô sinh
coù theå phaùt hieän moät soá beänh naøo ñoù ôû treû sô sinh ñeå coù theå baét
ñaàu ñieàu trò ngay. Phaùt hieän vaø ñieàu trò sôùm coù theå ngöøa chöùng
chaäm phaùt trieån trí khoân vaø/hoaëc beänh ñe doïa ñeán tính maïng.

Nhöõng Loaïi Beänh Naøo Ñöôïc Doø Tìm Taïi California?

Ñeå baûo veä söùc khoûe cuûa taát caû treû sô sinh, luaät tieåu bang
California ñoøi hoûi laø con quyù vò phaûi ñöôïc Thöû Nghieäm Doø
Tìm Beänh Cho Treû Sô Sinh (NBS) tröôùc khi rôøi beänh vieän.
Loaïi thöû nghieäm naøy doø tìm caùc caên beänh nhaát ñònh thuoäc
nhöõng loaïi sau ñaây:

Chuyeån hoùa
caùc phaûn öùng hoùa hoïc trong cô theå ñeå

taïo naêng löôïng vaø moâ

Noäi tieát
caùc kích thích toá (hormones) aûnh höôûng

ñeán caùc chöùc naêng cô theå

Huyeát Caàu Toá (Hemoglobin)
caùc hoàng huyeát caàu daãn döôõng khí

Taïi California, moãi naêm seõ coù khoaûng 625 treû sô sinh ñöôïc
phaùt hieän bò moät trong nhöõng beänh naøy. Ñieàu naøy coù nghóa laø
khoaûng 1 trong moãi 900 treû sô sinh ñöôïc thöû nghieäm seõ coù
moät trong nhöõng beänh naøy.

(Xem nhöõng beänh cuï theå thuoäc moãi loaïi ôû trang 10.)



Haõy Nhôù Cho Treû Thöû Nghieäm

Treû sô sinh bò moät trong nhöõng beänh naøy coù
theå troâng khoûe maïnh khi sinh nhöng vaãn bò
moät beänh nghieâm troïng. Ñeán khi thaáy ñöôïc
caùc trieäu chöùng thì coù theå ñaõ quaù muoän maø
khoâng theå ngöøa ñöôïc aûnh höôûng taùc haïi
nghieâm troïng ñeán treû. Vì theá con quyù vò seõ
ñöôïc thöû nghieäm tröôùc khi rôøi beänh vieän.

Coù Theå Ñieàu Trò Nhöõng Caên Beänh Naøy Hay Khoâng?

Ñöôïc. Ña soá nhöõng beänh chuùng toâi doø tìm ñeàu coù caùch ñieàu
trò hieäu quaû. Caùch ñieàu trò coù theå laø aên uoáng ñaëc bieät hoaëc
duøng thuoác. Treû sô sinh ñöôïc ñieàu trò sôùm vaø lieân tuïc coù theå
lôùn leân ñeå höôûng cuoäc soáng thoï vaø höõu duïng. Ñoái vôùi moät soá
beänh tìm ra thì khoâng coù caùch ñieàu trò hieäu quaû.

 Doø Tìm Beänh Laø Gì?

Doø tìm laø thöû nghieäm moät nhoùm ngöôøi ñeå tìm xem ai coù ruûi ro
deã bò moät beänh nhaát ñònh naøo ñoù duø coù theå troâng hoï vaãn khoûe
maïnh. Doø tìm beänh cho treû sô sinh seõ bieát ñöôïc ña soá, nhöng
khoâng phaûi taát caû, nhöõng treû naøo bò moät hoaëc nhieàu caên beänh
ñöôïc Chöông Trình California doø tìm. Khoâng phaûi treû naøo coù
keát quaû doø tìm döông tính cuõng bò moät trong nhöõng beänh naøy.
Baùc só hoaëc baùc só chuyeân khoa cuûa treû caàn thöû nghieäm vaø
ñaùnh giaù theâm ñeå chaån ñoaùn.

Caùch Thöû Nghieäm Nhö Theá Naøo?

Treû ñöôïc ruùt vaøi gioït maùu ôû goùt chaân vaø ñöïng treân moät tôø
giaáy loïc ñaëc bieät. Sau ñoù maãu maùu naøy ñöôïc göûi ñeán phoøng
thí nghieäm ñöôïc tieåu bang pheâ chuaån ñeå thöû nghieäm.
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Loaïi Thöû Nghieäm Naøy Coù An Toaøn Hay Khoâng?

Coù, loaïi thöû nghieäm naøy ñôn giaûn vaø an toaøn. Hôn 12 trieäu
treû sô sinh taïi California ñaõ ñöôïc laáy maùu ôû goùt chaân vaø
khoâng haïi gì ñeán treû sô sinh.

Khi Naøo Neân Thöû Nghieäm?

Neân thöû nghieäm doø tìm beänh cho treû sô sinh sau khi treû sinh
ñöôïc ít nhaát laø 12 giôø nhöng tröôùc khi treû ñöôïc 6 ngaøy. Maùu
ruùt ra tröôùc khi em beù ñöôïc 12 giôø thì khoâng phaûi luùc naøo
cuõng coù theå duøng ñeå doø tìm moät soá beänh chuyeån hoùa. Phaûi
laáy moät maãu maùu khaùc sau ñoù ñeå thöû laïi. Neáu quyù vò cuøng
con rôøi beänh vieän hoaëc trung taâm hoä sinh tröôùc khi treû ñöôïc
12 giôø, quyù vò seõ phaûi trôû laïi beänh vieän trong vaøi ngaøy tôùi ñeå
thöû laàn thöù nhì.

Treû khoâng sinh trong beänh vieän cuõng phaûi ñöôïc thöû nghieäm.
Treû phaûi ñöôïc thöû nghieäm tröôùc khi ñöôïc 6 ngaøy. Haõy goïi cho
nhaân vieân hoä sinh, baùc só cuûa treû hoaëc sôû y teá ñòa phöông ñeå
thöû nghieäm cho treû.

Toâi Coù Theå Töø Choái Thöû Nghieäm Hay Khoâng?

Quyù vò chæ coù theå töø choái vì nhöõng lyù do toân giaùo cuï theå. Sau
ñoù quyù vò phaûi kyù vaøo moät maãu ñaëc bieät. Maãu naøy noùi raèng
neáu khoâng thöû nghieäm thì treû coù theå bò beänh naëng hoaëc bò taùc
haïi vónh vieãn. Maãu naøy cuõng noùi raèng quyù vò chòu traùch
nhieäm neáu xaûy ra tröôøng hôïp naøy.
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Keát Quaû Thöû Nghieäm Coù Chính Xaùc Hay Khoâng?

Coù. Maùu ñöôïc göûi ñeán moät phoøng thí nghieäm ñöôïc tieåu bang
pheâ chuaån ñeå thöû nghieäm. Tieåu bang kieåm soaùt kyõ coâng vieäc
cuûa phoøng thí nghieäm ñeå baûo ñaûm coù keát quaû chính xaùc.
Hieám khi xaûy ra tröôøng hôïp khoâng tìm ra treû bò moät trong
nhöõng beänh thoâng thöôøng khi keát quaû doø tìm beänh cho treû sô
sinh laø döông tính. Ñoái vôùi moät soá beänh hieám thaáy, keát quaû
thöû nghieäm coù theå chæ tìm ra moät ít treû bò nhöõng beänh naøy.

Laøm Theá Naøo Ñeå Toâi Bieát Keát Quaû?

Neáu keát quaû thöû nghieäm laø döông tính, quyù vò seõ ñöôïc lieân
laïc trong voøng vaøi ngaøy sau khi rôøi beänh vieän. Neáu keát quaû
thöû nghieäm laø aâm tính thì baùc só seõ nhaän ñöôïc keát quaû sau ñoù
khoaûng hai tuaàn. Quyù vò coù theå hoûi baùc só hoaëc y vieän veà keát
quaû thöû nghieäm treû. Neáu baùc só cuûa quyù vò
khoâng coù keát quaû, baùc só coù theå lieân laïc vôùi
Chöông Trình Thöû Nghieäm Doø Tìm Beänh
Cho Treû Sô Sinh ñeå laáy keát quaû.

Neáu quyù vò doïn nhaø sau khi thöû nghieäm,
nhôù cho baùc só cuûa treû hoaëc y vieän bieát
ñòa chæ vaø soá ñieän thoaïi môùi cuûa quyù vò
phoøng tröôøng hôïp hoï caàn lieân laïc vôùi
quyù vò veà keát quaû thöû nghieäm cho treû.
What Do I Do If The Baby’s Results
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Phaûi Laøm Gì Neáu Keát Quaû Thöû Nghieäm Cho Treû Laø
Döông Tính?

Neáu keát quaû laø döông tính thì seõ caàn thöû nghieäm theâm. Quyù
vò seõ ñöôïc goïi ñieän thoaïi vaø/hoaëc nhaän ñöôïc thö cho bieát phaûi
laøm gì keá ñoù. Sau khi thöû nghieäm theâm, nhieàu treû coù keát quaû
döông tính laàn ñaàu ñöôïc bieát laø khoâng coù beänh. Tuy nhieân,
quyù vò phaûi cho treû thöû laïi vì treû naøo bò moät trong nhöõng beänh
naøy seõ coù lôïi khi ñöôïc ñieàu trò sôùm.

Ñieàu Trò Sôùm Coù Theå Ngöøa Ñöôïc Nhöõng Beänh
Nghieâm Troïng

Neáu khoâng phaùt hieän vaø ñieàu trò sôùm nhöõng beänh naøy thì treû
sô sinh coù theå bò beänh naëng hoaëc ngay caû thieät maïng. Ñieàu trò
sôùm coù theå ngöøa ñöôïc nhieàu beänh naøy.

Caùc Caên Beänh veà Chuyeån Hoùa

Caùc chöùng beänh veà chuyeån hoùa aûnh höôûng ñeán khaû naêng cô
theå duøng moät soá phaàn naøo ñoù cuûa thöïc phaåm ñeå taêng tröôûng,
taïo naêng löôïng, vaø söûa chöõa. Nhöõng phaàn naøy goàm amino
acids töø caùc chaát ñaïm, acids môõ töø môõ vaø acids höõu cô töø
môõ, daàu vaø ñöôøng. Muoán laøm tan raõ hoaëc chuyeån hoùa nhöõng
chaát naøy thì phaûi coù moät soá chaát ñaïm naøo ñoù ñöôïc goïi laø chaát
men. Khi khoâng coù ñuû nhöõng chaát men caàn thieát, moät soá chaát
tích tuï nhieàu leân vaø coù theå coù haïi cho cô theå. Nhöõng chöùng
beänh veà chuyeån hoùa coù ñoä nghieâm troïng khaùc nhau. Neáu phaùt
hieän sôùm, nhieàu beänh naøy coù theå ñöôïc ñieàu trò tröôùc khi gaây
thaønh beänh naëng. Ñieàu trò coù theå goàm theo doõi saùt söùc khoûe,
thuoác men, nhöõng chaát taêng cöôøng dinh döôõng, vaø/hoaëc caùch
aên uoáng ñaëc bieät cuûa ngöôøi ñoù.
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Coù moät soá beänh veà chuyeån hoùa ñöôïc Chöông Trình NBS doø tìm:

� Phenylketonuria (PKU) – Treû sô sinh bò PKU gaëp trôû
ngaïi khi aên nhöõng loaïi thöùc aên coù nhieàu chaát ñaïm nhö
söõa (keå caû söõa meï vaø söõa formula), thòt, tröùng, vaø phoâ
mai. Neáu khoâng ñieàu trò, treû sô sinh bò PKU seõ chaäm
phaùt trieån trí khoân vaø/hoaëc coù nhöõng vaán ñeà khaùc veà söùc
khoûe. AÊn uoáng theo caùch ñaëc bieät coù theå ngöøa ñöôïc
nhöõng vaán ñeà naøy.

� Chöùng Khoâng Tieâu Ñöôøng Söõa – Treû sô sinh bò beänh
naøy khoâng theå duøng moät soá chaát ñöôøng trong söõa, söõa
formula vaø söõa meï, vaø nhöõng loaïi thöïc phaåm khaùc. Neáu
khoâng ñöôïc ñieàu trò thì treû bò chöùng khoâng tieâu ñöôøng
söõa coù theå bò beänh naëng vaø thieät maïng. Söõa formula vaø
caùch aên uoáng ñaëc bieät cho treû sô sinh coù theå giuùp ngöøa
nhöõng chöùng naøy.

� Beänh Nöôùc Tieåu Coù Muøi Nhö Maple Syrup (MSUD) –
Treû bò MSUD khoù duøng caùc chaát môõ vaø chaát ñaïm. Neáu
khoâng ñieàu trò, MSUD coù theå laøm chaäm phaùt trieån trí khoân
hoaëc gaây thieät maïng. Ñieàu trò baèng caùch aên uoáng ñaëc bieät
coù theå ngöøa nhöõng chöùng naøy.

� Chöùng Khieám Khuyeát Chaát Men Tieâu Hoùa
Medium-Chain Acyl-CoA (MCADD) – Treû sô sinh bò
MCADD khoâng theå chuyeån hoùa chaát môõ thaønh naêng
löôïng. Neáu khoâng ñieàu trò, treû sô sinh coù theå bò giaät kinh,
thaät buoàn nguû, hoân meâ, vaø ngay caû thieät maïng. Caùch
ñieàu trò coù theå laø cho buù thöôøng xuyeân vaø theo caùch aên
uoáng ñaëc bieät.

� Homocystinuria – Treû sô sinh bò beänh naøy khoù tieâu
hoùa chaát ñaïm. Neáu khoâng ñieàu trò, treû sô sinh coù theå bò
chaäm phaùt trieån, bò beänh maét, vaø/hoaëc caùc vaán ñeà khaùc
veà söùc khoûe. AÊn uoáng ñaëc bieät coù theå giuùp ngöøa nhöõng
chöùng naøy.
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Caùc Chöùng Beänh Noäi Tieát

Treû em bò caùc chöùng beänh noäi tieát taïo quaù nhieàu hoaëc quaù ít
moät soá kích thích toá (hormones) naøo ñoù. Kích thích toá ñöôïc caùc
haïch trong cô theå taïo ra vaø aûnh höôûng ñeán chöùc naêng cô theå.

� Chöùng Taêng Saûn Tuyeán Thöôïng Thaän Baåm Sinh
(CAH) – Caùc haïch thöôïng thaän cuûa treû sô sinh bò beänh
naøy khoâng saûn xuaát kích thích toá chính cortisol ñeå choáng
caêng thaúng. Trong khoaûng hai phaàn ba soá treû ñöôïc thöû
nghieäm, em beù cuõng khoâng taïo ra ñuû kích thích toá giöõ
muoái aldosterone. Vì theá, nhöõng treû bò beänh naøy coù theå
bò khoâ ngöôøi, soác, vaø ngay caû thieät maïng. Ñieàu trò baèng
moät hoaëc nhieàu loaïi thuoác uoáng coù theå giuùp ngöøa ñöôïc
nhöõng vaán ñeà naøy. Treû gaùi bò beänh naøy coù theå bò theâm boä
phaän sinh duïc beân ngoaøi troâng nhö con trai, coù theå ñieàu
chænh baèng giaûi phaãu.

� Chöùng Giaûm Naêng Tuyeán Giaùp Chính Baåm Sinh –
Treû sinh coù beänh naøy khoâng coù ñuû kích thích toá tuyeán
giaùp. Neáu khoâng coù ñuû kích thích toá, treû lôùn raát chaäm vaø
bò chaäm phaùt trieån trí khoân. Nhöõng vaán ñeà naøy coù theå
ngöøa ñöôïc baèng caùch cho treû duøng thuoác tuyeán giaùp ñaëc
bieät moãi ngaøy.

Caùc Chöùng Beänh Huyeát Caàu Toá – Hemoglobin

Huyeát caàu toá ôû trong hoàng huyeát caàu. Huyeát caàu toá naøy laøm
cho maùu coù maøu ñoû vaø daãn döôõng khí ñi khaép cô theå. Nhöõng
chöùng beänh huyeát caàu toá thöôøng ñöa ñeán chöùng thieáu maùu vì
aûnh höôûng ñeán loaïi vaø löôïng huyeát caàu toá trong hoàng huyeát
caàu. Ñieàu trò coù theå goàm thuoác, folic acid vaø theo doõi saùt söùc
khoûe cuûa treû.
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Thöû nghieäm doø tìm beänh cho treû sô sinh coù goàm moät soá beänh
huyeát caàu toá:

� Chöùng Thieáu Maùu Teá Baøo Hình Lieàm vaø Caùc Beänh
Khaùc veà Teá Baøo Hình Lieàm – Nhöõng beänh naøy aûnh
höôûng ñeán loaïi huyeát caàu toá trong hoàng huyeát caàu cuûa treû
sô sinh. Treû bò beänh teá baøo hình lieàm coù theå bò beänh naëng
vaø ngay caû thieät maïng vì bò nhieãm truøng thoâng thöôøng.
Nhieàu chöùng nhieãm truøng naøy coù theå ngöøa ñöôïc baèng
thuoác truï sinh haøng ngaøy. Chaêm soùc söùc khoûe lieân tuïc
vaøtheo doõi saùt seõ giuùp cho treû bò nhöõng chöùng beänh
huyeát caàu toá ñöôïc khoûe maïnh.

� Beänh Huyeát Caàu Toá  H – Beänh naøy aûnh höôûng ñeán
löôïng huyeát caàu toá trong maùu treû sô sinh. Vì coù ít huyeát
caàu toá, neân hoàng huyeát caàu nhoû hôn. Tình traïng naøy cuõng
laøm cho teá baøo tan raõ nhanh hôn bình thöôøng. Treû sô sinh
bò beänh naøy coù theå bò thieáu maùu töø nheï ñeán naëng, cuõng
nhö caùc vaán ñeà khaùc veà söùc khoûe. Caùch ñieàu trò coù theå
goàm truyeàn maùu, duøng folic acid, vaø traùnh moät soá thuoác
vaø saûn phaåm naøo ñoù duøng trong nhaø.

Chi tieát thöû nghieäm cuûa con toâi coù ñöôïc
giöõ kín hay khoâng?

Coù. Muoán bieát chi tieát veà caùc chính saùch baûo veä quyeàn rieâng
tö cuûa chuùng toâi, haõy ñoïc thoâng baùo ôû trang 14-15 hoaëc treân
website. Coù nhöõng bieän phaùp tröøng phaït nghieâm khaéc neáu
khoâng coù pheùp maø tieát loä chi tieát rieâng tö ñöôïc thu thaäp trong
luùc thöû nghieäm.
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Thöû Nghieäm Toán Bao Nhieâu Tieàn?

Phí toån coù theå thay ñoåi. Xin hoûi baùc só, beänh vieän, hoaëc xem
treân website cuûa NBS ñeå bieát giaù thöû nghieäm hieän nay.
Medi-Cal, caùc chöông trình söùc khoûe vaø ña soá baûo hieåm tö
ñeàu ñaøi thoï cho loaïi thöû nghieäm naøy. Phí toån naøy goàm saün
trong hoùa ñôn beänh vieän. Quyù vò khoâng nhaän hoùa ñôn töø
Chöông Trình NBS. Neáu quyù vò gaëp trôû ngaïi veà baûo hieåm cuûa
mình, haõy lieân laïc soá 1-800-927-HELP (1-800-927-4357)
hoaëc neáu quyù vò coù moät chöông trình söùc khoûe traû tröôùc, haõy
lieân laïc soá 1-888-HMO-2219 (1-888-466-2219).

Luaät California caám caùc coâng ty baûo hieåm huûy boû hoaëc töø
choái cung caáp kheá öôùc baûo hieåm, hoaëc tính giaù hoaëc baûo phí
cao hôn vì caùc ñaëc tính di truyeàn cuûa moät ngöôøi, keå caû khi
chaån ñoaùn bò moät trong nhöõng beänh phaùt hieän sau khi doø tìm
beänh cho treû sô sinh. Neáu quyù vò bò baát cöù trôû ngaïi naøo nhö
vaäy, haõy goïi cho moät trong nhöõng soá ñieän thoaïi noùi treân. Töø
choái tuyeån duïng döïa treân keát quaû thöû nghieäm di truyeàn cuõng
laø baát hôïp phaùp.

Con Toâi Coù Caàn Baát Cöù Loaïi Thöû Maùu Naøo Khaùc
Hay Khoâng?

Neáu quyù vò lo ngaïi ñieàu gì, hoaëc bieát veà moät caên beänh di
truyeàn trong gia ñình, haõy hoûi baùc só xem coù theå thöû nghieäm
gì khaùc hay khoâng. Chöông Trình Thöû Nghieäm Doø Tìm Beänh
Cho Treû Sô Sinh doø tìm haàu heát nhöõng beänh thoâng thöôøng coù
theå ñieàu trò vaø goàm ña soá nhöõng beänh maø thöû nghieäm doø tìm
thöông maïi cho treû sô sinh coù theå phaùt hieän. Chöông Trình
naøy ñaùnh giaù xem coù doø tìm theâm nhöõng beänh khaùc khi coù
nhöõng loaïi thöû nghieäm vaø ñieàu trò môùi. Tuy nhieân, chöông
trình toaøn tieåu bang naøy khoâng doø tìm taát caû nhöõng beänh coù
theå phaùt hieän. Ngoaøi vieäc thöû nghieäm, treû sô sinh cuõng caàn
ñöôïc khaùm söùc khoûe thöôøng leä ñeå xem treû lôùn nhö theá naøo,
chuûng ngöøa, vaø tìm nhöõng beänh naøy cuõng nhö nhöõng vaán ñeà
khaùc veà söùc khoûe.
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Chöông Trình Thöû Nghieäm Doø Tìm Beänh
cho Treû Sô Sinh California

Caùc Chöùng Roái Loaïn Coù Theå Tìm Thaáy
Tính Ñeán Giöõa Naêm 2005

Vì moãi treû coù cô caáu sinh vaät khaùc nhau vaø möùc phaùt hieän khaùc
nhau veà nhöõng chöùng roái loaïn trong thôøi gian sô sinh, Chöông
Trình Thöû Nghieäm Doø Tìm Beänh Cho Treû Sô Sinh seõ khoâng
phaùt hieän ñöôïc taát caû nhöõng treû sô sinh bò caùc chöùng beänh naøy.
Tuy keát quaû thöû nghieäm döông tính cho thaáy treû sô sinh coù
nhieàu ruûi ro maø caàn phaûi ñöôïc chaån ñoaùn theâm, keát quaû thöû
nghieäm aâm tính khoâng coù nghóa laø chaéc chaén khoâng coù beänh.
Cha meï neân ñeå yù baát cöù daáu hieäu hoaëc trieäu chöùng naøo cuûa
nhöõng chöùng roái loaïn naøy ôû con mình vaø thaûo luaän vôùi baùc só.

I. Caùc Chöùng Roái Loaïn veà Chuyeån Hoùa

A. Caùc Chöùng Roái Loaïn Carbohydrate

� classical galactosemia

B. Caùc Chöùng Roái Loaïn Amino Acid

� classical phenylketonuria (PKU)

� variant PKU

� biopterin disorders (4 types)

� argininemia/arginase deficiency

� argininosuccinic acid lyase deficiency (ASAL deficiency)

� citrullinemia, Type I/argininosuccinic acid synthetase deficiency
(ASAS deficiency)

� citrullinemia, Type II (citrin deficiency)

� gyrate atrophy of the choroid and retina

� homocitrullinuria, hyperornithinemia, hyperammonemia – HHH

� homocystinuria/cystathionine beta-synthase deficiency (CBS deficiency)

� methionine adenosyltransferase deficiency (MAT deficiency)

� maple syrup urine disease – (MSUD)

� non-ketotic hyperglycinemia

� prolinemia

� tyrosinemia

C.   Caùc Chöùng Roái Loaïn Acid Höõu Cô

� 2-methyl-3-hydroxybutyryl-CoA dehydrogenase deficiency

� 2-methylbutyryl-CoA dehydrogenase deficiency

� 3-hydroxy-3-methylglutaryl-CoA lyase deficiency
(HMGCoA lyase deficiency)

� 3-methylcrotonyl-CoA carboxylase deficiency (3MCC deficiency)

� 3-methylglutaconic aciduria (MGA), Type I
(3-methylglutaconyl-CoA hydratase deficiency)

(coøn tieáp trang sau)
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� 5-oxoprolinuria

� beta-ketothiolase deficiency (BKT)

� ethylmalonic encephalopathy (EE)

� glutaric acidemia type-1 (GA-1)

� isobutyryl-CoA dehydrogenase deficiency

� isovaleric acidemia (IVA)

� malonic aciduria

� methylmalonic acidemia, mut –

� methylmalonic acidemia, mut 0

� methylmalonic acidemia (Cbl A, B)

� methylmalonic acidemia (Cbl C, D)

� multiple carboxylase deficiency (MCD)

� propionic acidemia (PA)

D. Caùc Chöùng Roái Loaïn Oxy Hoùa Acid Môõ

� carnitine transporter deficiency

� carnitine-acylcarnitine translocase deficiency (CAT deficiency)

� carnitine palmitoyl transferase deficiency-type 1 (CPT-1 deficiency)

� carnitine palmitoyl transferase deficiency-type 2 (CPT-2 deficiency)

� long chain hydroxyacyl-CoA dehydrogenase deficiency (LCHAD deficiency)

� medium chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency (MCAD deficiency)

� multiple acyl-CoA dehydrogenase deficiency (MAD deficiency)/
glutaric acidemia type-2 (GA-2)

� short chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency (SCAD deficiency)

� trifunctional protein deficiency (TFP deficiency)

� very long chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency (VLCAD deficiency)

II. Caùc Chöùng Roái Loaïn Noäi Tieát
� primary congenital hypothyroidism

� variant hypothyroidism

� congenital adrenal hyperplasia-salt wasting (21-hydroxylase deficiency)

� congenital adrenal hyperplasia-simple virilizing (21-hydroxylase deficiency)

III.Caùc Chöùng Roái Loaïn Huyeát Caàu Toá - Hemoglobin
� sickle cell anemia (Hb S/S disease)

� sickle C disease (Hb S/C disease)

� sickle D disease (Hb S/D disease)

� sickle E disease (Hb S/E disease)

� Hb S/hereditary persistence of fetal hemoglobin (Hb S/HPFH)

� sickle cell disease variant (other sickle cell disease, Hb S/V)

� Hb S/Beta0  thalassemia

� Hb S/Beta+  thalassemia

� Hb C disease (Hb CC)

� Hb D disease (Hb DD)

� alpha thalassemia major

� Hb H disease

� Hb H/Constant Spring disease

(coøn tieáp trang sau)
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� beta thalassemia major

� Hb E/Beta0  thalassemia

� Hb E/Beta+  thalassemia

� Hb E/Delta Beta thalassemia

� Hb C/Beta0  thalassemia

� Hb C/Beta+  thalassemia

� Hb D/Beta0  thalassemia

� Hb D/Beta+  thalassemia

� Hb Variant/Beta0  thalassemia

� Hb Variant/Beta+  thalassemia

� other hemoglobinopathies (Hb variants)

Muoán bieát theâm chi tieát veà Chöông Trình Thöû Nghieäm

Doø Tìm Beänh Treû Sô Sinh vaø danh saùch môùi nhaát veà

nhöõng beänh coù theå doø tìm ñöôïc qua Chöông Trình naøy,

haõy ñeán website cuûa chuùng toâi taïi

www.dhs.ca.gov/gdb

roài baám vaøo Newborn Screening

(Thöû Nghieäm Doø Tìm Beänh Treû Sô Sinh).
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 Caùc Caâu Hoûi cho Baùc Só Cuûa Toâi
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THOÂNG BAÙO VEÀ CAÙCH THOÂNG TIN VAØ BAÛO VEÄ QUYEÀN RIEÂNG TÖ
NGAØNH BEÄNH DI TRUYEÀN (GENETIC DISEASE BRANCH) BOÄ Y TEÁ CALIFORNIA

CHÖÔNG TRÌNH THÖÛ NGHIEÄM DOØ TÌM BEÄNH CHO TREÛ SÔ SINH
(Ngaøy Hieäu Löïc 14 Thaùng Tö, 2003)

BAÛN TOÙM TAÉT
(Muoán xin toaøn boä vaên kieän nay, haõy vieát thö Lieân Laïc vôùi Boä theo ñòa chæ döôùi ñaây)

THOÂNG BAÙO NAØY CHO BIEÁT DÖÕ KIEÄN CAÙ NHAÂN VAØ Y TEÁ CUÛA QUYÙ VÒ HOAËC
TREÛ SÔ SINH COÙ THEÅ ÑÖÔÏC DUØNG VAØ TIEÁT LOÄ NHÖ THEÁ NAØO VAØ CAÙCH QUYÙ
VÒ COÙ THEÅ XEM DÖÕ KIEÄN NAØY. XIN ÑOÏC KYÕ.

Nhieäm Vuï Phaùp Lyù cuûa Boä. Luaät Lieân Bang vaø Tieåu Bang haïn cheá vieäc söû duïng, löu
tröõ vaø tieát loä döõ kieän caù nhaân vaø y teá do moät cô quan Tieåu Bang thu thaäp, vaø ñoøi hoûi
phaûi coù caùc thoâng baùo naøo ñoù cho nhöõng ngöôøi ñöôïc löu döõ kieän. Ñeå tuaân haønh caùc
luaät naøy, quyù vò vaø nhöõng ngöôøi cung caáp döõ kieän ñöôïc thoâng baùo nhö sau:

Thaåm Quyeàn vaø Muïc Ñích cuûa Boä cho Chöông Trình Thöû Nghieäm Doø Tìm Beänh
Cho Treû Sô Sinh. Boä Y Teá thu thaäp döõ kieän lieân quan ñeán thöû nghieäm doø tìm beänh
cho treû sô sinh theo pheùp cuûa Boä Luaät Söùc Khoûe vaø An Toaøn Caùc Ñoaïn 124980,
125000, 125001, 125025, vaø 125030. Döõ kieän naøy ñöôïc thu thaäp baèng phöông tieän
ñieän töû vaø goàm caùc chi tieát nhö teân, ñòa chæ cuûa quyù vò, dòch vuï y teá cung caáp cho quyù
vò vaø treû sô sinh. Phaûi thöû nghieäm theo luaät (Boä Luaät Söùc Khoûe vaø An Toaøn Ñoaïn
125000) vaø caùc ñieàu leä (17 CCR 6500 ñeán 6510) vaø neáu khoâng cung caáp döõ kieän
caàn thieát, treû sô sinh bò aûnh höôûng coù theå thieät maïng hoaëc taøn taät vónh vieãn. Neáu quyù
vò coù lyù do toân giaùo ñeå phaûn ñoái vieäc thöû nghieäm, quyù vò coù theå “töø choái” thöû nghieäm
baèng vaên baûn vaø kyù vaøo moät maãu cho quyù vò bieát raèng beänh vieän, baùc só vaø nhaân
vieân y vieän khoâng chòu traùch nhieäm neáu con quyù vò bò nhöõng vaán ñeà vì caùc chöùng roái
loaïn naøy khoâng ñöôïc phaùt hieän vaø ñieàu trò sôùm.

Söû Duïng vaø Tieát Loä Döõ Kieän Söùc Khoûe. Boä Y Teá duøng döõ kieän söùc khoûe veà quyù vò
hoaëc con quyù vò ñeå thöû nghieäm doø tìm, cung caáp caùc dòch vuï chaêm soùc söùc khoûe, ñeå
ñaøi thoï chi phí doø tìm, cho caùc muïc ñích ñieàu haønh, vaø ñeå ñaùnh giaù phaåm chaát chaêm
soùc cho quyù vò hoaëc con quyù vò. Moät soá döõ kieän naøy ñöôïc löu ñeán 21 naêm. Döõ kieän
naøy khoâng ñöôïc pheùp baùn ra.

Luaät cuõng cho pheùp Boä duøng hoaëc tieát loä döõ kieän chuùng toâi ñang coù veà quyù vò hoaëc
con quyù vò vì caùc lyù do sau ñaây:
� Cho caùc cuoäc khaûo cöùu tröø phi coù vaên baûn cuûa quyù vò yeâu caàu roõ reät laø khoâng

duøng döõ kieän cuûa quyù vò.
� Cho caùc toå chöùc giuùp chuùng toâi trong hoaït ñoäng cuûa chuùng toâi, chaúng haïn nhö

thu leä phí.

Neáu khoâng thì döõ kieän naøy seõ ñöôïc giöõ kín vaø khoâng ñöôïc pheùp tieát loä neáu khoâng coù
vaên baûn cho pheùp cuûa quyù vò. Neáu quyù vò kyù giaáy cho pheùp tieát loä döõ kieän thì sau ñoù
quyù vò coù theå thu hoài giaáy pheùp ñoù ñeå ngöng cho söû duïng vaø tieát loä trong töông lai
baèng caùch lieân laïc vôùi ngöôøi coù teân döôùi ñaây.

Boä coù theå thay ñoåi chính saùch baát cöù luùc naøo tuøy theo luaät leä thích öùng. Quyù vò coù theå
hoûi xin moät baûn môùi nhaát veà caùc chính saùch cuûa chuùng toâi hoaëc hoûi theâm chi tieát veà
caùch chuùng toâi toân troïng quyeàn rieâng tö baèng caùch lieân laïc vôùi ngöôøi coù teân döôùi ñaây
hoaëc ñeán website cuûa chuùng toâi taïi www.dhs.ca.gov/gdb. Quyù vò cuõng coù theå yeâu
caàu göûi moät baûn in thoâng baùo naøy.
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Caùc Quyeàn Caù Nhaân vaø Xem Xeùt Döõ Kieän. Quyù vò coù quyeàn xem hoaëc coù moät baûn
(phaûi traû leä phí) döõ kieän söùc khoûe cuûa quyù vò hoaëc treû sô sinh vaø danh saùch nhöõng
laàn chuùng toâi ñaõ tieát loä döõ kieän söùc khoûe veà quyù vò hoaëc con quyù vò vì caùc lyù do khaùc
khoâng phaûi laø ñeå thöû nghieäm doø tìm, traû tieàn hoaëc caùc muïc ñích ñieàu haønh lieân heä.
Neáu quyù vò tin raèng döõ kieän trong hoà sô cuûa mình hoaëc cuûa treû sô sinh laø khoâng ñuùng
hoaëc thieáu soùt, quyù vò coù quyeàn yeâu caàu ñieàu chænh. Quyù vò coù quyeàn yeâu caàu hôïp lyù
laø chuùng toâi chæ lieân laïc vôùi quyù vò baèng thö hoaëc taïi moät ñòa chæ khaùc, hoäp thö böu
ñieän, hoaëc soá ñieän thoaïi khaùc.

Quyù vò coù theå vieát thö yeâu caàu chuùng toâi haïn cheá vieäc tieát loä döõ kieän cuûa quyù vò hoaëc
con quyù vò chæ cho vieäc ñieàu trò chaêm soùc söùc khoûe, traû tieàn vaø ñieàu haønh. Chuùng toâi
khoâng baét buoäc phaûi ñoàng yù vôùi yeâu caàu cuûa quyù vò.

Khieáu Naïi. Neáu quyù vò tin raèng chuùng toâi ñaõ khoâng baûo veä quyeàn rieâng tö cuûa quyù vò
hoaëc con quyù vò hoaëc ñaõ vi phaïm baát cöù quyeàn naøo cuûa quyù vò hoaëc treû, quyù vò coù theå
noäp ñôn khieáu naïi baèng caùch goïi ñieän thoaïi hoaëc vieát thö ñeán: Privacy Officer, CA
Department of Health Services, P.O. Box 997413, Sacramento, CA 95899-7413,
916-445-4646 hoaëc (877) 735-2929 TTY/TDD.

Quyù vò cuõng coù theå lieân laïc vôùi Secretary of the Department of Health and Human
Services, Office for Civil Rights ôû 50 United Nations Plaza, Room 322, San
Francisco, CA 94102, ñieän thoaïi (800) 368-1019. Hoaëc quyù vò coù theå goïi cho Phoøng
Daân Quyeàn Hoa Kyø taïi soá 866-OCR-PRIV (866-627-7748) hoaëc 866-788-4989 TTY.

Boä khoâng theå töôùc ñi caùc quyeàn lôïi chaêm soùc söùc khoûe cuûa quyù vò hoaëc laøm baát
cöù vieäc gì coù haïi cho quyù vò neáu quyù vò muoán noäp ñôn khieáu naïi hoaëc söû duïng
baát cöù quyeàn rieâng tö naøo trong thoâng baùo naøy.

Lieân Laïc vôùi Boä - Döõ kieän trong maãu naøy ñöôïc löu taïi Boä Y Teá, Ngaønh Beänh Di
Truyeàn. Giaùm Ñoác Ngaønh Beänh Di Truyeàn laø George Cunningham, M.D., 850 Marina
Bay Parkway, F175, Richmond, California, 94804 (510-412-1499).

ÑAÏO LUAÄT NGÖÔØI MYÕ KHUYEÁT TAÄT
Baûn Tuyeân Ngoân veà Thoâng Baùo vaø Xem Xeùt Döõ Kieän

Baûn Tuyeân Ngoân veà Chính Saùch Khoâng Kyø Thò vì Lyù Do Khuyeát Taät vaø Cô Hoäi Tuyeån
Duïng Ñoàng Ñeàu

Boä Y Teá, Tieåu Bang California khoâng kyø thò vì lyù do khuyeát taät khi tuyeån duïng hoaëc
nhaän vaøo vaø cung caáp caùc chöông trình hoaëc hoaït ñoäng cuûa hoï.

Phoù Giaùm Ñoác, Phoøng Daân Quyeàn (Deputy Director, Office of Civil Rights), 714 P
Street, Room 1050, Sacramento, CA 95814 ñaõ ñöôïc chæ ñònh phoái hôïp vaø thöïc thi
vaán ñeà cô quan tuaân haønh caùc ñieàu kieän veâ khoâng kyø thò cuûa Tieâu Ñeà II cuûa Ñaïo Luaät
Ngöôøi Myõ Khuyeát Taät (ADA). Quyù vò coù theå hoûi Phoái Hôïp Vieân ADA ñeå bieát chi tieát veà
caùc ñieàu khoaûn cuûa ADA, vaø caùc quyeàn ñöôïc quy ñònh trong ñoù.
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Department of Health Services

Newborn Screening Program

850 Marina Bay Parkway

Richmond, CA 94804

Ngaønh Beänh Di Truyeàn muoán cung caáp dòch vuï coù

phaåm chaát cho caùc gia ñình taïi California vaø saün saøng

ñoùn nhaän yù kieán vaø ñeà nghò cuûa quyù vò.
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